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Özet 

 

Blefarofimozis-pitozis-epikantus inversus sendromu, horizontal orbital 

fissür kısalığı (blefarofimozis), konjenital pitoz ve epikantus inversus ile 

karakterizedir. Bu özellikler cerrahi olarak düzeltilmediği takdirde 

yüksek ambliyopi insidansı ile ilişkilidir. Blefarofimozis-pitozis-

epikantus inversus sendromu ile ilişkili olabilecek diğer oftalmik 

belirtiler arasında displastik göz kapakları, lakrimal kanal 

anomalileri,şaşılık kırma kusurları ve ambliyopi yer alır. Diğer 

kraniyofasial özellikler arasında geniş bir burun köprüsü alçak kulaklar 

bulunabilir. BPES son derece nadir görülen genetik, gelişimsel bir 

durumdur. Bu durum otozomal dominant bir özellik olarak 

(blefarofimozis-pitozis-epikantus inversus tip 1 ve tip 2) veya sporadik 

olarak ortaya çıkabilir. İkisi de aynı okülofasiyal özellikleri taşıyan iki 

alt tipi vardır. BPES Tip 1 Prematür Ovaryan Yetmezlik ve oküler 

malformasyonlardan oluşurken tip 2 yalnızca klasik yüz özellikleriyle 

karakterizedir. Özellikle sporadik vakalarda zihinsel anormallikler 

ortaya çıkabilir. Genetik çalışmalar FOXL2’deki mutasyonların 

BPES’ten sorumlu olduğunu göstermiştir. Biz bu çalışmada dört 

yaşında bir erkek hasta olgusunu sunuyoruz. 

 

Anahtar kelimeler: Blefarofimozis, pitozis, epikantus, FOXL2 

 

Abstract 

 

The blepharophimosis-ptosis-epicanthus inversus syndrome is 

characterized by shortening of the horizontal orbital fissure 

(blepharophimosis), congenital ptosis and epicanthus inversus. These 

features are associated with a high incidence of amblyopia if not 

surgically corrected. Other ophthalmic manifestations that can be 

associated with BPES include dysplastic eyelids, lacrimal duct 

anomalies, strabismus, refractive errors, and amblyopia. Other 

craniofacial features may include a broad nasal bridge and low-set ears. 

It is an extremely rare genetic, developmental condition. The condition 

may occur either as an autosomal dominant trait (blepharophimosis-

ptosis-epicanthus inversus syndrome types 1 and 2), or sporadically. It 

has two subtypes, both of which include the eponymous oculofacial 

features. Type I consists of premature ovarian failure (POF) plus ocular 

malformations while Type Il is characterized by the classic facial 

features alone. Mental subnormality may occur, especially in the 

sporadic cases. Genetic studies have implicated mutations in the 

(forkhead transcription factor) FOXL2 as responsible for BPES. In this 

study, we present the case of a four year old male patient. 

 

Keywords: Blepharophimosis, ptosis, epicantus, FOXL2  

https://orcid.org/0000-0001-6111-7470
https://orcid.org/0000-0003-0329-0931
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.tr
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.en
https://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/deed.en


Blefaro Fimozis Pitozis Epikantus İnversus Sendromu                              Arslan & Özer  

38 
 

Giriş 

 

Blefaro fimozis pitozis epikantus inversus 

sendromu (BPES), zayıf levator 

fonksiyonu subtarsal kıvrım yokluğu ile 

karakterize orta-ciddi düzeyde simetrik 

pitozis, telekantus, epikantus inversus ve 

küçük palpebral fissürlerle kendini 

gösteren göz kapağı malformasyonları 

kompleksidir. Diğer göz bulguları üst 

orbital kenarların hipoplazisi, ambliyopi, 

alt kapakların lateralde ektropiyonu, 

şaşılık, refraktif kusurlar (myopi, 

hipermetropi ve astigmatizm), mikroftalmi 

ve punktumun lateral yerleşimi gibi 

bozukluklardır (1). Sıklıkla minör fasial 

anomalilerle de birliktedir. Blefaro fimozis 

birçok sendromda görülen 

malformasyonların bir parçası olabilirken 

nadiren izole konjenital bir malformasyon 

olarak da karşımıza çıkabilir (2,3). BPES 

nadir görülür ve genellikle otozomal 

dominant kalıtım gösterir. Prematür 

Ovaryan Yetmezlik Sendromu (POYS) ile 

ilişkili olanı tip1 iken, POYS ile ilişkili 

olmayan alt tipi tip2 olarak sınıflandırılır. 

Hem BPES1 hem BPES2 kromozom 3 

üzerindeki FOXL2 genindeki 

mutasyonlardan kaynaklanmaktadır (4). 

Tip1’de Tip2’den farklı olarak burun 

kökünün iyi gelişmemesi, düşük kulak, 

kısa filtrum çizgisi görülebilir. Tedavisi 

başlangıçta epikantus ve telekantusun 

düzeltilmesini takiben bilateral frontal kas 

süspansiyonunu içerir. Yaklaşık %50 

oranında beraberinde bulunan ambliyopiyi 

tedavi etmek de oldukça önemlidir (5). 

Olgu 

Dört yaşındaki erkek hasta gözlerde 

çapaklanma ve ayrıca her iki göz 

kapağında düşüklük sebebiyle ailesi 

tarafından kliniğimize getirilmiştir. Hasta 

anamnezinde herhangi bir ek hastalık 

ve/veya ilaç kullanımı yoktur. Her iki 

gözün en iyi düzeltilmiş uzak görme 

keskinliği Snellen eşeli ile 1.0 (logMAR 

0.0)’dir. Goldmann aplanasyon tonometrisi 

ile ölçünen göz içi basınç değerleri sağ 

gözde 12 mm Hg ve sol gözde 14 mm 

Hg’dir. Ön segment muayenesinde her iki 

gözde kornea ve lens saydamdır. 

Konjonktiva hafif inflame görünümdedir. 

Her iki gözde kirpiklerde yoğun mukus 

sekresyonu ve mukopürülan akıntı 

mevcuttur. Fundus muayenesinde ise her 

iki gözün makula, optik disk ve periferik 

retinası doğal görünümdedir. Göz 

hareketleri her iki gözde her yöne açık ve 

ağrısızdır. Her iki gözde direkt ve indirekt 

ışık refleksleri doğaldır. Her iki 

punktumdan yapılan nazolakrimal 

irrigasyon testinde, nazolakrimal kanalın 

(NLK) açık olduğu görülmüştür. Her iki 

gözde levator fonksiyonu 10 mm olarak 

tespit edilmiştir. Medial kantuslar arası 

mesafe 44 mm ve interpupiller mesafe 58 

mm olarak ölçülmüştür. 

Primer pozisyondaki muayenesinde her iki 

gözde epikantus inversus, telekantus, göz 

kapaklarının lateral ektropiyonu tespit 

edilmiştir. Ek olarak burun kökü basıklığı 

saptanmıştır (Resim 1).  

 

Resim 1. 

Hastanın yaşının nispeten küçük olması, 

görme keskinliğinin tam olması, şaşılık 

ve/veya refraktif kusurunun bulunmaması, 

görme aksının açık olması sebebiyle 

hastanın BPES açısından takibi uygun 

görülmüştür. 

Tartışma 

BPES hastalarında tedavi hastanın 

muayene bulgularına göre belirlenir. Eğer 

ciddi blefaropitozis, ambliyopi riski varsa 

hasta erken dönemde yeterli göz açıklığını 
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sağlamak için cerrahi olarak 

düzeltilmelidir (6). Epikantus ve 

telekantusun düzeltilmesi için girişim 

zamanı medial kantal bölgedeki dokulara 

cerrahi girişimin daha rahat 

uygulanabildiği 18.aya kadar 

ertelenmelidir. Epikantusun düzeltilmesi 

için uygulanan cerrahi teknikler temelde Z 

plastilerdir.  

BPES’in tedavisinde cerrahi tek veya iki 

aşamada gerçekleştirilebilir. Tek seansta 

epikantus-telekantus ile pitozis aynı 

seansta düzeltilebilirken iki aşamalı cerrahi 

tedavide önce epikantus-telekantusu 

düzeltip sonra da pitozun düzeltildiği 

prosedürler uygulanabilir. Her bir görüşü 

savunan yazarlara göre iki aşamalı 

cerrahide maliyetin daha fazla olacağı 

hastanede yatış süresinin uzayacağı, 

rehabilitasyonun zorlaşacağı konusunda 

hemfikirlerdir. Ancak bazı yazarlar tek 

seansta gerçekleştirilen cerrahide kapağa 

farklı yönlere doğru çekme kuvveti 

uygulanacağı için yeterli düzeltmenin 

yapılamayacağını, telekantusun nüksü gibi 

yan etkilerin ortaya çıkabileceğini 

savunmuşlardır (7). Mingyu ve arkadaşları 

tarafından yapılan bir çalışmaya 12'si 

kadın 25 BPES’li hasta dahil edilmiştir. 

Hastaların 19'unda aile öyküsü mevcuttur. 

Tüm hastalara yapılan tek aşamalı 

cerrahinin sonuçları tatmin edicidir (8). 

Ek patolojiler bakımından BPES zengin bir 

sendromdur. Yakın zamanda bildirilen 

çalışmalarda özellikle punktum yer 

değiştirmesi olan BPES’li hastalarda 

kanaliküler stenozun görülebileceği ifade 

edilmiştir. Bizim hastamızda nazolakrimal 

kanal açıktır ancak epifora şikâyeti olan 

çocuklarda NLK’ın açıklığının 

değerlendirilmesi gereklidir (9). Benzer 

şekilde bir başka olgu sunumda ise 

ebeveynlerin çocuklarında lökokori ve 

görme bozukluğu belirtileri fark 

etmelerinin ardından bilateral konjenital 

katarakt tanısı konulan 6 aylık BPES'li bir 

bebek olgusu bildirilmektedir. Bu olguda 

bu sendrom ile ilgili yaygın olarak 

ilişkilendirilen başka hiçbir oftalmolojik 

bulguya rastlanmamıştır (10). 

Sonuç olarak, BPES’li hastaların 

genetik defektleri açıkça ortaya konmuş 

olsa da klinik prezentasyonları oldukça 

farklılık gösterebilmektedir. Bu yüzden 

hastaların tam bir oftalmolojik muayeneye 

ek olarak birlikte görülebilecek diğer 

patolojiler yönünden dikkatle 

değerlendirilmesi gereklidir. Her hasta 

kendi içinde değerlendirilmeli ve 

uygulanacak cerrahinin yöntemi ve sayısı 

kişiselleştirilmelidir. 
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